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Forord

I henhold til § 2 i bekendtgerelse nr. 96 af 2. februar 2018 om uddannelse af speciallzeger godkender Sund-
hedsstyrelsen malbeskrivelser for de laegelige specialer. Malbeskrivelserne angiver de teoretiske og praktisk-
kliniske kompetencer, som kraeves for at opna tilladelse til at betegne sig som specialleege i det enkelte speci-
ale.

Malbeskrivelserne for de laegelige specialer udarbejdes i teet samarbejde med de videnskabelige selskaber.

Malbeskrivelsen for speciallaegeuddannelsen i specialet klinisk genetik er udarbejdet i samarbejde med DSMG
(Dansk Selskab for Medicinsk Genetik).

Forord fra Selskabet

Denne malbeskrivelse udgar en revision af malbeskrivelsen fra 2023. Formalet med revisionen har veeret at
forenkle og preecisere kompetencebeskrivelserne samt at justere kompetencevurderingsmetoderne.

Antallet af kompetencer er blevet reduceret og saledes blevet samlet og beskrevet mere overordnet for at gere
malbeskrivelsen mere overskuelig og anvendelig i det daglige arbejde med uddannelse. Nogle kompetencer er
flyttet fra hoveduddannelsen til introduktionsstillingen, da de i praksis typisk varetages af introduktionsleeger.
Derudover er der indfart et afsnit med generelle kompetencer, som gar pa tveers af de organspecifikke omra-
der.

Som noget nyt er der indfart et selvsteendigt kompetencekort i kommunikation. Formidling og kommunikation er
centrale elementer i det klinisk genetiske speciale. Det nye kompetencekort skal sikre, at alle uddannelseslae-
ger arbejder systematisk med de kommunikative aspekter af speciallaegerollen.

Endelig er de obligatoriske kompetenceevalueringsmetoder blevet justeret. | den tidligere malbeskrivelse var
mange kompetencevurderinger casebaserede, hvilket i den kliniske hverdag viste sig at veere tidskraevende.
Der er derfor sket en forenkling og tilpasning, sa metoderne bedre matcher arbejdsgange og ressourcer i afde-

lingerne.

Der er ingen andringer i kursusreekken for de specialespecifikke kurser.

Uddannelse
Sundhedsstyrelsen

Februar, 2026
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1. Indledning

I henhold til § 2 i Sundhedsstyrelsens bekendtgarelse nr. 96 af 2. februar 2018 (med senere tilfgjelser) om ud-
dannelse af speciallaeger godkender Sundhedsstyrelsen malbeskrivelser for de lzegelige specialer.

Malbeskrivelserne praeciserer de minimumskompetencer, der skal opnas og godkendes i lgbet af laegens ud-
dannelse til specialleege.

De videnskabelige selskaber har en naturlig faglig interesse i at sikre at kompetencerne i malbeskrivelserne er
relevante og opdaterede, dels i forhold til den faglige udvikling i specialerne og dels baseret pa den erfaring,
der opnas under anvendelsen af malbeskrivelser og uddannelsesprogrammer i uddannelsesforlgbet.

Der udarbejdes adskilte malbeskrivelser for specialespecifikke introduktionsforlgb og hoveduddannelsesforlgb.

1.1. Overgang til ny malbeskrivelse

Malbeskrivelsen traeder i kraft 1. maj 2026. Det betyder, at forlgb opslaet til beseettelse efter denne dato falger
aktuelle malbeskrivelse. Forlgb, som er startet far denne dato, vil falge den tidligere malbeskrivelse (med dertil-
hgrende ko|mpetencer). Dog kan forlgb igangsat kort fgr dette tidspunkt (under halvandet -ar af hoveduddan-
nelsesforlgbet) efter aftale med uddannelsesstedet fa nyt uddannelsesprogram og felge den aktuelle malbe-
skrivelse.

Der er ingen aendringer i kursusreekken for de specialespecifikke kurser.
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2. Den generelle del

Der knytter sig en raekke lovmaessige regler og begreber til speciallaegeuddannelsen som er ens for alle mal-
beskrivelser, pa tveers af specialer og for introduktions- og hoveduddannelserne.

Pa Sundhedsstyrelsens hiemmeside er den danske speciallaegeuddannelse neermere beskrevet, herunder lov-
grundlag, organisation, opbygning, aktgrer, terminologi med mere.



https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Maalbeskrivelser
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3. Den specialespecifikke del

Denne del af malbeskrivelsen beskriver specialet, de kompetencer, der som minimum skal opnas, samt specia-
lets anbefalinger til leeringsstrategier og fastlagte obligatoriske metoder til kompetencevurdering. Ligeledes be-
skrives de obligatoriske specialespecifikke kurser og forskningstraening. Denne del er udarbejdet af specialets
videnskabelige selskab, som ogsa er ansvarlig for revision i henhold til Sundhedsstyrelsens vejledning om ud-
arbejdelse og revision af malbeskrivelse.

3.1. Beskrivelse af specialet

Klinisk genetik er et tvaerfagligt speciale, der omfatter udredning, diagnostik og radgivning ved arvelige og ge-
netisk betingede sygdomme. Specialet beskaeftiger sig med personer, hvor der er pavist eller mistanke om ar-
velig eller genetisk sygdom, eller hvor der foreligger en gget genetisk risiko for sygdom.

Specialet deekker:

¢ Monogene sygdomme, fx Marfan syndrom, cystisk fibrose og familizer adenomatgas polypose.
¢ Kromosomale tilstande, fx Downs syndrom og 22g11-deletionssyndrom.

¢ Multifaktorielle sygdomme, hvor bade genetiske og miljgmeessige faktorer spiller en rolle, herunder ar-
velig disposition til fx kreeft og hjertekarsygdom.

o Somatiske genetiske forandringer, som har betydning for diagnostik, behandling og prognose — isaer
ved cancer, uanset arvelig disposition.

En veesentlig del af det kliniske arbejde foregar i ambulatorier pa de klinisk genetiske afdelinger. Her gennem-
fares genetisk udredning og radgivning, der typisk inkluderer anamnese, objektiv undersggelse og vurdering af
relevante parakliniske undersggelser. Ved mistanke om monogen sygdom optages desuden en familieanam-
nese, og der udarbejdes stamtrae. Genetiske laboratorieanalyser udggr en central del af udredningen.

Et seerkende ved klinisk genetik er det familizere perspektiv. Ud over patienten omfatter udredning og radgiv-
ning ofte ogsa slaegtninge, hvis der er identificeret en genetisk disposition. Formalet kan vaere at informere om
risiko, samt at tilbyde forebyggelse, behandling eller preenatal diagnostik. Dette kan veere relevant for familie-
medlemmer i alle aldre.

Specialet varetager ogsa opgaver i samarbejde med en lang raekke andre specialer, herunder paediatri, onko-
logi, kirurgi, gyneekologi-obstetrik og billeddiagnostik. Kliniske genetikere deltager ofte i multidisciplineere teams
og spiller en central rolle i koordinering af forlgb, saerligt ved sjaeldne eller komplekse tilstande i samarbejde
med centre for sjeeldne/komplekse tilstande.

Klinisk genetik bidrager til folkesundhedstiltag, fx i form af neonatal screening og individuel risikovurdering ba-
seret pa genetiske data, herunder polygen risikoscore i vurdering af cancerrisiko.
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Arbejdet i specialet omfatter bade klinisk og laboratoriebaseret aktivitet. Nogle kliniske genetikere arbejder pri-
meert i genetiske laboratorier — enten integreret i en klinisk genetisk afdeling eller i specialiserede laboratorier,
fx inden for heematologi eller onkologi.

Forskning er en integreret del af specialet. Kliniske observationer ved sjeeldne genetiske sygdomme kan bi-
drage til ny viden om aetiologi, diagnostik og behandling. Den hurtige udvikling i genetiske teknologier giver Ig-
bende nye muligheder, og mange kliniske genetikere varetager kombinerede stillinger med bade klinik og
forskning.

Endelig har specialet en central rolle i undervisning og vidensformidling. Det geelder prae- og postgraduat ud-
dannelse af sundhedsprofessionelle, samt efteruddannelse af kolleger i andre specialer. | takt med den ggede
anvendelse af genetisk viden i sundhedsvaesenet, er der desuden et stigende behov for formidling til avrige
faggrupper, beslutningstagere og politikere, for at sikre at genetiske fremskridt implementeres til gavn for pati-
enterne.

3.2. Beskrivelse af uddannelsens overordnede forigb

Den samlede uddannelsesvarighed, ud over den kliniske basisuddannelse (KBU), er 5 ar. Uddannelsen er cen-
treret omkring det enkelte patientforlab og foregar primaert i relation til det kliniske og laboratoriemaessige ar-
bejde pa afdelingerne. Uddannelsen i klinisk genetik omfatter:

A) Introduktionsuddannelsen i specialet udger 12 maneders anseettelse i godkendt uddannelsesforlgb pa en
klinisk genetisk afdeling. Safremt kompetencerne i introduktionsstillingen er opnaet ved afslutningen af intro-
duktionsforlgbet, er den uddannelsess@gende leege egnet til fortsat uddannelse inden for specialet og kan
sgge en hoveduddannelsesstilling.

B) Hoveduddannelsen er fastsat til 48 maneder og indeholder den fagspecifikke laering og traening ved funk-
tion pa savel klinisk genetiske afdelinger som pa andre kliniske afdelinger.

Klinisk genetiske afdelinger (42 maneder): Stgrstedelen af kompetencerne i malbeskrivelsen tilegnes under
ansaettelse pa klinisk genetiske afdelinger. Fagets bredde, som i stigende grad medfarer udvikling af szerlige
interesseomrader og ekspertviden pa de enkelte klinisk genetiske afdelinger, bevirker, at det vil vaere optimalt
med hoveduddannelsesforlgb sammensat med funktion pa to forskellige klinisk genetiske afdelinger. Det er
ifalge Bekendtgarelse om uddannelse af specialleeger BEK nr. 96 af 02/02/201888 stk. 3 et krav, at speciallae-
geuddannelsen indeholder mindst to ansaettelser af hver mindst 12 maneders varighed, hvoraf minimum en an-
saettelse skal vaere kontinuerlig. Anszettelsen ma anbefales at finde sted pa stamafdeling de fgrste 18 mane-
der, herefter ansaettelse pa en anden klinisk afdeling (andet speciale) i 6 maneder (se senere), 12 maneder pa
anden klinisk genetisk afdeling ("udear”) og endelig 12 maneder pa stamafdeling.

Klinisk afdeling (andet speciale) (6 maneder): En del kompetencer afspejler den klinisk genetiske speciallee-
ges tveerdisciplinaere bergringsflader og arbejdsopgaver. Erhvervelse af disse kompetencer, der findes inden
for laegerollerne medicinsk ekspert/laegefaglig, samarbejder og leder/administrator/organisator, fordrer kend-
skab til andre kliniske afdelingers arbejdsprocesser og dagligdag og den dertil harende patient- og familiehand-
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tering. Hvilken klinisk afdeling, der indgéar i det enkelte hoveduddannelsesforlagb, afgeres i den enkelte uddan-
nelsesregion, men typisk kan det dreje sig om en afdeling, hvor der er en vaesentlig andel af patienter med ge-
netiske problemstillinger eller en afdeling, hvor der er mulighed for at have fokus pa genetisk betingede syg-
domme og tilstande i det givne speciale. Det kan veaere inden for specialer knyttet til de beskrevne disciplinspe-
cifikke omrader (f.eks. obstetrik, paediatri, neurologi, onkologi mv.).

Fokuserede kliniske ophold: Under fokuserede ophold af op til 4 ugers varighed indgar den uddannelsessg-
gende laege i det daglige arbejde pa afdelingen, men uden behandlingsansvar og under fortsat anszettelse pa
stamafdelingen. Der skal leegges vaegt pa, at den uddannelsessggende laege under opholdet i szerlig grad be-
skeeftiger sig med klinisk undersggelse, diagnostik og behandling af specialets arvelige sygdomme, tilstande
og syndromer. Desuden bgr der vaere fokus pa forholdsregler og konsekvenser for sygdommens/tilstandens
forekomst for den samlede familie. Stamafdelingen skal sikre, at der udarbejdes et program, der sikrer leering
inden for de i malbeskrivelsen angivne kompetencer. De konkrete aftaler om fokuserede ophold pa andre klini-
ske afdelinger eller teoretiske institutter indgas mellem hovedvejleder, den uddannelsessggende laege samt det
konkrete opholdssted som en del af den individuelle uddannelsesplan.

Teoretiske kurser: Den daglige kliniske leering suppleres med obligatoriske kurser. | introduktionsuddannel-
sen, savel som i hoveduddannelsen, indgar saledes deltagelse i de af Sundhedsstyrelsen strukturerede gene-
relle tveerfaglige kurser, og i hoveduddannelsen gennemfares de obligatoriske specialespecifikke kurser, der
kan findes pa DSMG’s hjemmeside: https://dsmg.dk.

Forskningstraning: Formalet med forskningstraening er at opna kompetencer i forhold til kritisk at kunne vur-
dere medicinsk viden og laegelig praksis samt at kunne bidrage med ny viden. Forskningstraening indarbejdes i
hoveduddannelsen og gennemfares under anszettelse pa stamafdeling. Forskningstreeningen bestar af en teo-
retisk og en praktisk del og skal veere pabegyndt senest to ar efter ansaettelsens start og afsluttet senest et
halvt ar, fgr speciallaegeuddannelsen er gennemfgrt. Som udgangspunkt skal den teoretiske kursusvirksomhed
afvikles inden for en periode pa 12 maneder: http://sundhedsstyrelsen.dk/da/nyheder/2014/forskningstraening-
i-speciallaegeuddannelsen. Specialleegeuddannelsen kan eventuelt kombineres med et ph.d.-forlgb. Dette tree-
der i stedet for forskningstreeningsforlgbet.

3.3. Introduktionsuddannelse

3.3.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, sa det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der ind-
gar i kompetencen. Det er desuden konkret beskrevet, hvilket niveau kompetencen skal mestres pa, nar den
kan godkendes. Ved formulering af en kompetence vaelges det aktionsverbum, der tydeligst beskriver hvordan
kompetencen skal opnas. Der er angivet anbefalede laeringsstrategier, som afdelingen kan veelge mellem. Der-
imod er den/de anfgrte metode(r) til kompetencevurdering obligatorisk(e). Hermed bliver disse landsdaekkende,
sa det er ens, hvordan kompetencen vurderes, uanset hvor lzegen uddannes og vurderes.

Kompetenceniveau


https://dsmg.dk/
http://sundhedsstyrelsen.dk/da/nyheder/2014/forskningstraening-i-speciallaegeuddannelsen
http://sundhedsstyrelsen.dk/da/nyheder/2014/forskningstraening-i-speciallaegeuddannelsen
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Kompetencerne er inddelt i tre niveauer, hvor (3) angiver det hgjeste niveau, (2) det midterste niveau og (1) det
laveste niveau. Der anvendes forskellige termer for henholdsvis faglige og intellektuelle kompetencer og for kli-
niske faerdigheder (se skema).

Termer for faglige og Termer for kliniske faerdigheder
intellektuelle kompetencer

Niveau 1 Angive/definere/identificere Deltage/assistere

Niveau 2 Forklare/redegere for Udfgre under vejledning

Niveau 3 Analysere/diskutere/vurdere Selvsteendigt udfgre/udvise/udar-
bejde/foretage

Beskrivelse af niveauer for faglige og intellektuelle kompetencer
Niveau (1). Angive/definere/identificere

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne reproducere erhvervet viden, kunne genkende det
leerte, beskrive hvad han/hun har set/leest.

Niveau (2). Forklare/redegere for

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende leege kunne forklare arsagssammenhzsenge, kunne kombinere
viden fra forskellige omrader, kunne anvende viden til at Iase opgaver og athaengigt af resultaterne tilrette-
lzegge videre udrednings- og behandlingsforlgb.

Niveau (3). Analysere/diskutere/vurdere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne forholde sig til og diskutere komplekse problemstil-
linger med varierende evidensgrundlag, kunne vurdere disses veesentlighed, kunne analysere komplekse biolo-
giske sammenhaenge, begrunde valg af metode mv.

Beskrivelse af kompetenceniveauer for kliniske fardigheder

Niveau (1). Deltage/assistere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne medvirke ved udferelse af bestemte opgaver og
procedurer uden selvstaendigt ansvar for den samlede opgavevaretagelse.

Niveau (2). Udfere under vejledning
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Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne udfare bestemte opgaver og procedurer under vej-
ledning af en mere erfaren fagperson.

Niveau (3). Selvstaendigt udfere/udvise/udarbejde/varetage/foretage

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne varetage planlaegning og udfgrelse af bestemte
funktioner, f.eks. kunne gennemfare en objektiv undersagelse eller konsultation uden supervision og i en sa-
dan grad, at den uddannelsessggende laege vil kunne supervisere og undervise andre i proceduren. Ved kom-
petencer angivet som niveau 3 og som beskriver en klinisk tilstand eller sygdom, forventes det, at den uddan-
nelsessggende lzege kan beskrive den genetiske baggrund, de kliniske manifestationer, eventuelle undertyper,
differentialdiagnoser samt relevant behandling og opfglgning for den givne tilstand/sygdom.

3.3.2. Leeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering

Kompetencekort og vejledninger ligger pa specialets hjemmeside under uddannelse: Kompetencekort —
DSMG. Disse kan Igbende opdateres pa udformning, men skal altid understgtte de beskrevne kompetencer og
metoder.

Ved nogle kompetencer er der naevnt flere leeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering. Den uddan-
nelsessggende laege har ansvar for egen laering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved lzerings-
strategierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser) kan en eller flere af de angivne strategier anven-
des. Hvis der under kompetencevurdering er anfert flere metoder, bgr de alle anvendes, medmindre der er an-
givet et "eller” mellem metoderne.

Laeringsstrategier
Selvstudium: Kompetencen opnas ved f.eks. selvstaendig litteraturgennemgang.

Kursus: Deltagelse i og godkendelse af formaliseret teoretisk eller praktisk kursus og gennemgang af materi-
ale, der er udvalgt af delkursusleder.

Varetagelse af patientforleb: Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at den enkelte
uddannelsesleege varetager et samlet forlgb, herunder udredning (inkl. anamnese, familieanamnese, objektiv
undersggelse, ivaerkseettelse af laboratorieanalyser og andre parakliniske undersggelser og efterfglgende for-
tolkning af analyseresultaterne) og radgivning og, hvis relevant, ivaerksaettelse af forebyggelse eller behandling.

Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet: Bygger pa en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse
i forbindelse med genetiske analyser. Der kan ogsa veere tale om deltagelse i EQA-programmer.

Laboratoriearbejde: Ved arbejde i cytogenetisk, molekylaergenetisk eller metabolisk laboratorium opnar
uddannelseslaegen den pagaeldende kompetence ved at indga/veere med i det praktiske arbejde
og ved at forholde sig til analysekvalitet og -resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

Udarbejdelse af skriftligt materiale: Dette kan vaere en afdelingsinstruks, videnskabelig artikel eller rapport
i forbindelse med en videnskabelig problemstilling, f.eks. i udvalg og lignende. Det kan ogsa veere et
journalnotat, hvor en genetisk problemstilling er grundigt beskrevet.

Undervisning af andre: Udformning af undervisningsmateriale. Internt eller eksternt afholdt undervisning med
mulighed for draftelse af faglige og videnskabelige problemstillinger.


https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
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Fokuseret ophold: Ophold i en afgreenset tidsperiode pa anden afdeling eller anden klinisk genetisk
afdeling, hvor man forventer, at kompetencen kan opnas. Det kan f.eks. vaere i situationer, hvor en specifik
analyse ikke udfares pa den/de afdeling(er), hvor uddannelsesleegen er ansat i uddannelsesforlgbet,

eller hvor en given patientgruppe felges i en klinisk afdeling, og hvor uddannelsesleegen via

et fokuseret ophold kan se et stgrre antal patienter, der er relevante for kompetencen.

Kompetencevurderingsmetoder

Casebaseret diskussion: Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vurdere
teoretisk viden, diskutere enkelte patienter eller patientforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. veere
sjeeldne sygdomme, som uddannelsesleegen pa grund af den lave praevalens ikke med sikkerhed

vil fa et selvsteendigt patientforlab med, men hvor der forventes kendskab til sygdommen, eller der er szerlige
genetiske forhold ved sygdommen. Metoden indebeerer, at den kliniske vejleder taler med

og stiller spgrgsmal til uddannelsesleegen med udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelsesleegens
oplevelser i forhold til den relevante problemstilling og derigennem far afdaekket erfaringer, viden,

indsigt og tilgang til det, som mal eller delmal omhandler. Den case-baserede diskussion kan ogsa vaere en
diskussion ved en intern konference, hvor en videnskabelig problemstilling sv.t. kompetencen

diskuteres i en sadan grad, at vejlederen kan godkende kompetencen efterfglgende.

Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise): Ved denne metode fglger en mere erfaren kollega (typisk
en leege) uddannelsesleaegen for at vurdere laeagens kompetencer i forbindelse med en praktisk faerdighed eller
konsultation. Til dette anvendes et struktureret observationsskema, som findes pa selskabets hjiemmeside.

Kompetencekort: VVed enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som uddannelseslagen skal
gennemga for at f& kompetencen godkendt. Dette er primeert knyttet til laboratorierelaterede cyto- og moleky-
lzergenetiske kompetencer, kommunikation og behandling

Audit af arbejdspraksis: Ved denne metode gennemgar vejlederen én eller flere journaler/patientforlgb, som
uddannelsesleegen har haft ansvaret for. Vejlederen vurderer herudfra, om den enkelte kompetence er opnaet.

360-graders feedback: Formalet med 360-graders feedback er at give konstruktiv feedback til uddannelseslee-
gen i forhold til kompetencer inden for lsegerollerne: kommunikator, samarbejder, leder/administrator/
organisator og professionel. Der udpeges for hver uddannelsesleege en eller flere grupper

af respondenter. Respondenterne kan udpeges af afdelingsledelse, overleeger, hovedvejledere eller af
uddannelseslzegen selv. Respondenter kan veere administrativ chef (klinikchef/cheflaege), specialeansvarlige
overlaeger, vejledere (ikke uddannelsesleegens hovedvejleder), uddannelsesleeger, bioanalytikere, sekreteerer,
genetiske vejledere mv. Der anbefales minimum 5-7

respondenter i hver gruppe. Eksempel pa skema og vejledning ses pa side 18 i bilagssamling til rapporten:
"Kompetencevurderingsmetoder — en oversigt”. Sundhedsstyrelsen, 2013.

Mundtlig og skriftlig praesentation af videnskabeligt arbejde: Formidling af ny viden i form af en artikel/
kasuistik, et abstract + foredrag og/eller abstract + posterpraesentation ved videnskabeligt

mgde. Kompetencevurdering foretages af vejleder efter praesentationen.

3.3.3. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Denne liste angiver de kompetencer, leegen som minimum skal besidde ved endt uddannelse, med konkretise-
ring af kompetencen, de anbefalede lzeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metoder til kompetencevur-
dering. Kompetencerne og de tilknyttede vurderingsmetoder konkretiseres ved anvendelse af kompetencekort
eller anden konkret vejledning, hvor det bl.a. tydeliggeres hvilke af de 7 laegeroller, der indgar. Kompetenceop-
naelsen kan eventuelt inddeles i forskellige delniveauer, og dette understattes i kompetencekortet.
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Cytogenetiske og molekylargenetiske kompetencer

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
laegeroller obligatorisk(e)
11 Cytogenetiske meto- | Kunne angive relevante cytogenetiske meto- Selvstudium Laboratoriekompetencekort
der der. For uddybning: se "Laboratorieckompeten- | Laboratoriearbejde
cekort” Undervisning af andre
Niveau 1
Medicinsk ekspert/laegefaglig
12 Molekylaergenetiske Kunne angive relevante molekylaergenetiske Selvstudium Laboratoriekompetencekort
metoder metoder. For uddybning: se "Laboratoriekom- Laboratoriearbejde
petencekort” Undervisning af andre
Niveau 1
Medicinsk ekspert/laegefaglig
13 Viden om kromoso- Kunne beskrive kromosomstruktur, -funktion Selvstudium Laboratoriekompetencekort
mer og -nomenklatur. For uddybning: se "Laborato- | Laboratoriearbejde

riekompetencekort”
Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af svarafgivelse i labo-
ratoriet
Undervisning af andre
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14 Viden om gener Kunne beskrive genstruktur, - funktion og —no- | Selvstudium Laboratoriekompetencekort
menklatur. For uddybning: se "Laboratoriekom- | Laboratoriearbejde
petencekort” Varetagelse af svarafgivelse i labo-
ratoriet
Niveau 2 Undervisning af andre
Medicinsk ekspert/laegefaglig
15 Cytogenetiske analy- | Kunne fortolke cytogenetiske analyseresulta- Selvstudium Laboratoriekompetencekort
seresultater ter. For uddybning: se "Laboratoriekompeten- Laboratoriearbejde
cekort” Varetagelse af svarafgivelse i labo-
ratoriet
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig
16 Molekylaergenetiske Kunne fortolke molekyleergenetiske analysere- | Selvstudium Laboratoriekompetencekort
analyseresultater sultater. For uddybning: se "Laboratoriekompe- | Laboratoriearbejde

tencekort”
Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af svarafgivelse i labo-
ratoriet

Generelle kompetencer

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Lzaeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
lageroller obligatorisk(e)
17 Risikoberegning Under vejledning kunne udfgre risikoberegning | Selvstudium Casebaseret diskussion

(populationsgenetik, sandsynlighedsregning og
kombinatorik), herunder kunne beregne risiko
ved hjeelp af Hardy-Weinberg-fordeling og
Bayes’ teorem

Varetagelse af patientforlgb
Undervisning af andre
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

18 Empiriske data og ri- | Under vejledning kunne estimere risiko ud fra Selvstudium Casebaseret diskussion
sikoberegning empiriske data Varetagelse af patientforlgb
Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

19 Post- og praenatal Kunne redegere for indikation for, og valg af me- | Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis
genetisk diagnostik tode til, post-og preenatal genetisk diagnostik ud
fra kliniske problemstillinger

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

110 Klinisk undersggelse | Selvstaendigt kunne udfgre klinisk undersga- Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
gelse af patient mistaenkt for genetisk betinget
sygdom

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel

111 Jura og etik Kende og efterleve de faglige, juridiske og eti- | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
ske regler, som laeger er underlagt. eller
Kunne reflektere over og diskutere tavsheds- Audit af arbejdspraksis
pligt og samtykke med seerligt fokus pa de eller
komplekse forhold, der ger sig geeldende ved Mini-CEX

genetisk radgivning og familieudredning
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Niveau 3
Professionel
Kommunikator
Samarbejder

112 Kommunikation med | Kunne tilpasse mundtlig kommunikation med Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort “Kommunikation”

patienter og pare- patient og pargrende, pa en klar og forstéelig
rende made.

Kunne tilpasse skriftlig formidling afheengigt af
kontekst, herunder malrette kommunikationen til
bade patienter og pargrende pa en klar og for-
staelig made.
Mindre komplekse patientforlgb forventes at
kunne handteres selvstaendigt, mens kom-
plekse patientforlgb skal kunne handteres un-
der supervision
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer

113 Kommunikation med | Kunne formidle plan, resultater og vurderinger | Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis

samarbejdspartnere

ved genetisk udredning i bade mundtlig og
skriftlig form.

Kompetencekort “Kommunikation”
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Kunne foretage relevant og fyldestgarende
journalfering.

Mindre komplekse patientforlgb forventes at
kunne handteres selvsteendigt, mens kom-
plekse patientforlgb skal kunne handteres un-
der supervision

Niveau 3
Kommunikator

Professionel
Samarbejder

114

Konferencer

Diskutere og deltage konstruktivt i
afdelingens interne konferencer og
konferencer med andre afdelinger

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Akademiker/forsker og underviser
Leder/administrator/organisator
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis
Kompetencekort “Kommunikation’

115

Samarbejdsrelationer

Udvise forstaelse og respekt for andre, i sam-
arbejdsrelationer (bl.a. primaersektor, laegekol-
leger og andre afdelinger)

Niveau 3

Kommunikator
Professionel

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis
eller
Evt. 360-graders feedback
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Samarbejder

116

Afdelingens organi-
sation

Kunne redeggre for afdelingens organisation
Niveau 3

Leder/administrator/organisator

Selvstudium
Deltagelse i afdelingens introduk-
tion

Casebaseret diskussion

117

Diagnosekodning og
ydelsesregistrering

Selvstaendigt kunne foretage korrekt diagnose-
kodning og ydelsesregistrering

Niveau 3

Leder/administrator/organisator

Varetagelse af patientforlgb
Selvstudium

Audit af arbejdspraksis

118

Prioritering af egne
ressourcer

Kunne prioritere egne ressourcer i forhold til
klinisk praksis, uddannelse, forskning og eks-
terne aktiviteter

Niveau 3
Akademiker/forsker og underviser

Leder/administrator/organisator
Professionel

Varetagelse af patientforlgb

Casebaseret diskussion

119

Sundhedsfremmende
adfeerd

Selvsteendigt kunne radgive om sundheds-
fremmende adfaerd i klinisk relevante situatio-
ner, herunder kunne radgive om kontrolpro-
grammer og livsstilsfaktorer

Niveau 3

Sundhedsfremmer
Kommunikator

Varetagelse af patientforlgb

Casebaseret diskussion
eller
Mini-CEX
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tencer

begraensninger

120 Klinisk Kunne vurdere en klinisk problemstilling, her- Selvstudium Casebaseret diskussion
problemstilling under anvende relevant litteratur- og database- | Varetagelse af patientforlgb eller
sggning samt inddrage kollegial sparring i Varetagelse af svarafgivelse i labo- | Audit af arbejdspraksis
bade nationale og internationale faglige net- ratoriet
veerk
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Leder/administrator/organisator
Professionel
121 Formidling af viden- Kunne formidle et videnskabeligt budskab til Undervisning af andre Casebaseret diskussion
skabeligt budskab lzegekolleger og andet personale, f.eks. ved
undervisning og fremleeggelse af case og/eller
resultatet af en litteratursggning ved konfe-
rence
Niveau 3
Akademiker/forsker og underviser
Kommunikator
122 Adfeerd som professi- | Kunne udvise respekt, tillid, forstaelse, fortro- Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
onel lighed og handle empatisk over for patienten
samtidigt med, at den professionelle relation
opretholdes
Niveau 3
Professionel
Kommunikator
123 Egne faglige kompe- | Have indsigt i egne faglige kompetencer og Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion

eller
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Mini-CEX
Niveau 3 eller
Audit af arbejdspraksis
Professionel

Disciplinspecifikke kompetencer

tagelsesrisiko og indikation for tilbud om prae-
natal diagnostik

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
laegeroller obligatorisk(e)
124 Numeriske og struk- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis
turelle kromosomab- | patienter/familier ved numeriske og strukturelle eller
normiteter kromosomabnormiteter, herunder vurdere gen- Casebaseret diskussion

- under vejledning kunne udfgre udredning og
radgivning af patienter/familier med sygdomme
med AD, AR, X-bundet og mitokondriel arve-
gang, samt kunne estimere gentagelsesrisiko
og vurdere eventuel indikation for praenatal di-
agnostik

Samarbejder
Kommunikator
Professionel
125 Arvegang og nedarv- | Kunne redeggre for nedarvningsmeanster og Selvstudium Casebaseret diskussion
ningsmgnster arvegang ud fra stamtraesdata, herunder: Varetagelse af patientforlgb
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- kunne redegere for epigenetik, anticipation
og penetrans samt polygen og multifaktoriel
aetiologi

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

126 Teknikker Kunne redeggre for forskelle i preenatale un- Selvstudium Audit af arbejdspraksis
dersg@gelsesteknikker, herunder CVS, amnio- Varetagelse af patientforlgb eller
centese, cfNIPT, kordocentese og PGT samt Casebaseret diskussion

kende til fordele og ulemper ved metoderne
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
127 1. trimester risikovur- | Kunne redegare for baggrunden for estimering | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
dering af risiko for trisomi 13, 18, og 21 ud fra mater- | Selvstudium

nel alder, biokemiske markarer i maternelle
blodprgver og ultralydsfund

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

128 Stor nakkefold hos Kunne redeggre for differentialdiagnoser i for- | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
foster bindelse med pavisning af abnorm nakkefold Fokuseret ophold
hos et foster Selvstudium
Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig
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129

Abortlovgivning

Kunne redegere for de lovgivningsmaessige
forhold der knytter sig til provokeret abort pa
medicinsk baggrund

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Fokuseret ophold
Selvstudium

Casebaseret diskussion

130

Arvelige koagulopa-
tier, udredning

Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier med arvelige koagulopatier,
herunder kende til udredningsmuligheder (inkl.
genetiske) og behandling og forholdsregler ved
haemofili A/B, faktor V Leiden og von Wille-
brand sygdom (f.eks. i forbindelse med gravidi-
tet/fadsel)

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis
eller
Casebaseret diskussion

131

Cystenyresygdomme

Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier med cystenyresygdom, her-
under kunne skelne mellem autosomal reces-
siv og dominant polycystisk nyresygdom

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX
eller
Casebaseret diskussion
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Samarbejder
Sundhedsfremmer
132 Spinal muskelatrofi Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
patienter/familier med spinal muskelatrofi eller
Casebaseret diskussion
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer
133 Alfa-1-antitrypsin- Kunne redeggre for de genetiske forhold ved Varetagelse af patientforlgb Teoretisk gennemgang
mangel alfa-1-antitrypsinmangel eller
Mini-CEX
Niveau 2 eller
Casebaseret diskussion
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
134 Cystisk fibrose Kunne varetage udredning og radgivning ved Varetagelse af patientforlgb Teoretisk gennemgang

cystisk fibrose
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

eller

Mini-CEX

eller

Casebaseret diskussion
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3.3.4. Eventuelle kurser
Under introduktionsuddannelsen indgar et obligatorisk, generelt kursus i paedagogik/vejledning. Der er ingen
obligatoriske specialespecifikke kurser.

3.4. Hoveduddannelsen

3.4.1. Kompetencer

De enkelte kompetencer, som skal vurderes, er her beskrevet, sa det fremgar hvilke af de 7 laegeroller, der ind-
gar i kompetencen. Det er desuden konkret beskrevet, hvilket niveau kompetencen skal mestres pa, nar den
kan godkendes. Ved formulering af en kompetence veelges det aktionsverbum, der tydeligst beskriver hvordan
kompetencen skal opnas. Der er angivet anbefalede lzeringsstrategier, som afdelingen kan veelge mellem. Der-
imod er den/de anfarte metode(r) til kompetencevurdering obligatorisk(e). Hermed bliver disse landsdaekkende,
sa det er ens, hvordan kompetencen vurderes, uanset hvor laegen uddannes og vurderes.

Kompetenceniveau
Kompetencerne er inddelt i tre niveauer, hvor (3) angiver det hgjeste niveau, (2) det midterste niveau og (1) det

laveste niveau. Der anvendes forskellige termer for henholdsvis faglige og intellektuelle kompetencer og for kli-
niske feerdigheder (se skema).

Termer for faglige og Termer for kliniske fardigheder
intellektuelle kompetencer

Niveau 1 Angive/definere/identificere Deltage/assistere

Niveau 2 Forklare/redeggare for Udfgre under vejledning

Niveau 3 Analysere/diskutere/vurdere Selvstaendigt udfere/udvise/udar-
bejde/foretage

Beskrivelse af niveauer for faglige og intellektuelle kompetencer
Niveau (1). Angive/definere/identificere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne reproducere erhvervet viden, kunne genkende det
laerte, beskrive hvad han/hun har set/leest.

Niveau (2). Forklare/redegare for
P4 dette niveau skal den uddannelsessggende lsege kunne forklare arsagssammenhaenge, kunne kombinere

viden fra forskellige omrader, kunne anvende viden til at Iase opgaver og afthaengigt af resultaterne tilrette-
lzegge videre udrednings- og behandlingsforlgb.
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Niveau (3). Analysere/diskutere/vurdere

P4 dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne forholde sig til og diskutere komplekse problemstil-
linger med varierende evidensgrundlag, kunne vurdere disses vaesentlighed, kunne analysere komplekse biolo-
giske sammenhaenge, begrunde valg af metode mv.

Beskrivelse af kompetenceniveauer for kliniske fardigheder
Niveau (1). Deltage/assistere

Pa dette niveau skal den uddannelsessagende laege kunne medvirke ved udfgrelse af bestemte opgaver og
procedurer uden selvstaendigt ansvar for den samlede opgavevaretagelse.

Niveau (2). Udfere under vejledning

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne udfagre bestemte opgaver og procedurer under vej-
ledning af en mere erfaren fagperson.

Niveau (3). Selvstendigt udfere/udvise/udarbejde/varetage/foretage

Pa dette niveau skal den uddannelsessggende laege kunne varetage planlaegning og udferelse af bestemte
funktioner, f.eks. kunne gennemfare en objektiv undersagelse eller konsultation uden supervision og i en sa-
dan grad, at den uddannelsessggende laege vil kunne supervisere og undervise andre i proceduren. Ved kom-
petencer angivet som niveau 3 og som beskriver en klinisk tilstand eller sygdom, forventes det, at den uddan-
nelsessggende laege kan beskrive den genetiske baggrund, de kliniske manifestationer, eventuelle undertyper,
differentialdiagnoser samt relevant behandling og opfalgning for den givne tilstand/sygdom.

3.4.2. Leeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering

Kompetencekort og vejledninger ligger pa specialets hjemmeside under uddannelse: Kompetencekort —
DSMG. Disse kan lgbende opdateres pa udformning, men skal altid understgtte de beskrevne kompetencer og
metoder.

Ved nogle kompetencer er der neevnt flere laeringsstrategier og metoder til kompetencevurdering. Den uddan-
nelsessggende laege har ansvar for egen laering og skal forholde sig aktivt til egen uddannelse. Ved laerings-
strategierne (som er vejledende fraset de obligatoriske kurser) kan en eller flere af de angivne strategier anven-
des. Hvis der under kompetencevurdering er anfgrt flere metoder, bgr de alle anvendes, medmindre der er an-
givet et "eller” mellem metoderne.

Lzeringsstrategier
Selvstudium: Kompetencen opnas ved f.eks. selvsteendig litteraturgennemgang.

Kursus: Deltagelse i og godkendelse af formaliseret teoretisk eller praktisk kursus og gennemgang af materi-
ale, der er udvalgt af delkursusleder.

Varetagelse af patientforlgb: Bygger pa en kobling af teoretisk viden og praksis. Heri laegges, at den enkelte


https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
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uddannelsesleege varetager et samlet forlgb, herunder udredning (inkl. anamnese, familieanamnese, objektiv
undersggelse, iveerkseettelse af laboratorieanalyser og andre parakliniske undersagelser og efterfelgende for-
tolkning af analyseresultaterne) og radgivning og, hvis relevant, iveerkseettelse af forebyggelse eller behandling.

Varetagelse af svarafgivelse i laboratoriet: Bygger pa en kobling af teoretisk viden til praktisk svarafgivelse
i forbindelse med genetiske analyser. Der kan ogsa veere tale om deltagelse i EQA-programmer.

Laboratoriearbejde: Ved arbejde i cytogenetisk, molekylaergenetisk eller metabolisk laboratorium opnar
uddannelsesleegen den pagaeldende kompetence ved at indga/vaere med i det praktiske arbejde
og ved at forholde sig til analysekvalitet og -resultat i forhold til den kliniske problemstilling.

Udarbejdelse af skriftligt materiale: Dette kan vaere en afdelingsinstruks, videnskabelig artikel eller rapport
i forbindelse med en videnskabelig problemstilling, f.eks. i udvalg og lignende. Det kan ogsa veere et
journalnotat, hvor en genetisk problemstilling er grundigt beskrevet.

Undervisning af andre: Udformning af undervisningsmateriale. Internt eller eksternt afholdt undervisning med
mulighed for draftelse af faglige og videnskabelige problemstillinger.

Fokuseret ophold: Ophold i en afgreenset tidsperiode pa anden afdeling eller anden klinisk genetisk
afdeling, hvor man forventer, at kompetencen kan opnas. Det kan f.eks. vaere i situationer, hvor en specifik
analyse ikke udfares pa den/de afdeling(er), hvor uddannelsesleegen er ansat i uddannelsesforlgbet,

eller hvor en given patientgruppe falges i en klinisk afdeling, og hvor uddannelseslaegen via

et fokuseret ophold kan se et stgrre antal patienter, der er relevante for kompetencen.

Andre lzzringsmetoder: Ved enkelte kompetencer naevnes nogle specifikke laeringsstrategier, der saerligt
knytter sig til disse kompetencer og dermed ikke optraeder generelt:
e Forvagtsfunktion
Refleksion over egen arbejdspraksis
Sparring med vejleder
Indga i/lede MDT-konferencer
Patage sig lederskab af faglige teams og udvalg
Lede arbejdsgruppe om tvaerfaglig instruks
Tveerfagligt forskningssamarbejde
Eget forskningsprojekt
Forskningstraeningsmodul
Mundtlig og skriftlig praesentation af videnskabeligt arbejde:
- Formidling af ny viden i form af en original artikel eller kasuistik som fgrsteforfatter
- Et abstract med oral eller poster-praesentation ved videnskabeligt mgde

Kompetencevurderingsmetoder

Casebaseret diskussion: Denne metode har form som en struktureret vejledersamtale, hvor man kan vurdere
teoretisk viden, diskutere enkelte patienter eller patientforlgb og etiske problemstillinger. Det kan f.eks. veere
sjeeldne sygdomme, som uddannelseslaegen pa grund af den lave praevalens ikke med sikkerhed

vil fa et selvsteendigt patientforlab med, men hvor der forventes kendskab til sygdommen, eller der er szerlige
genetiske forhold ved sygdommen. Metoden indebeerer, at den kliniske vejleder taler med

og stiller spgrgsmal til uddannelseslaegen med udgangspunkt i journalnotater og/eller uddannelseslaegens
oplevelser i forhold til den relevante problemstilling og derigennem far afdeekket erfaringer, viden,

indsigt og tilgang til det, som mal eller delmal omhandler. Den case-baserede diskussion kan ogsa veere en
diskussion ved en intern konference, hvor en videnskabelig problemstilling sv.t. kompetencen

diskuteres i en sadan grad, at vejlederen kan godkende kompetencen efterfglgende.
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Mini-CEX (Mini-Clinical Evaluation Exercise): Ved denne metode falger en mere erfaren kollega (typisk
en laege) uddannelseslaegen for at vurdere laegens kompetencer i forbindelse med en praktisk feerdighed eller
konsultation. Til dette anvendes et struktureret observationsskema, som findes pa selskabets hjemmeside.

Kompetencekort: Ved enkelte kompetencer er der udarbejdet kompetencekort, som uddannelseslaegen skal
gennemga for at fa kompetencen godkendt. Dette er primaert knyttet til laboratorierelaterede cyto- og moleky-
lzergenetiske kompetencer og til kommunikation. Kompetencekort tilgas pa DSMGs hjemmeside.

Audit af arbejdspraksis: Ved denne metode gennemgar vejlederen én eller flere journaler/patientforlgb, som
uddannelseslaegen har haft ansvaret for. Vejlederen vurderer herudfra, om den enkelte kompetence er opnaet.

360-graders feedback: Formalet med 360-graders feedback er at give konstruktiv feedback til uddannelseslee-
gen i forhold til kompetencer inden for lzegerollerne: kommunikator, samarbejder, leder/administrator/
organisator og professionel. Der udpeges for hver uddannelseslaege en eller flere grupper

af respondenter. Respondenterne kan udpeges af afdelingsledelse, overleeger, hovedvejledere eller af
uddannelseslaegen selv. Respondenter kan vaere administrativ chef (klinikchef/cheflaege), specialeansvarlige
overleeger, vejledere (ikke uddannelsesleegens hovedvejleder), uddannelsesleeger, bioanalytikere, sekreteerer,
genetiske vejledere mv. Der anbefales minimum 5-7 respondenter i hver gruppe. Eksempel pa skema og vej-
ledning ses pa side 18 i bilagssamling til rapporten: "Kompetencevurderingsmetoder — en oversigt’. Sundheds-
styrelsen, 2013.

Mundtlig og skriftlig praesentation af videnskabeligt arbejde: Formidling af ny viden i form af en artikel/
kasuistik, et abstract + foredrag og/eller abstract + posterpraesentation ved videnskabeligt

mede. Kompetencevurdering foretages af vejleder efter preesentationen.

3.4.3. Liste med specialets obligatoriske kompetencer

Denne liste angiver de kompetencer, lzegen som minimum skal besidde ved endt uddannelse, med konkretise-
ring af kompetencen, de anbefalede lzeringsstrategier og de(n) valgte obligatoriske metoder til kompetencevur-
dering. Kompetencerne og de tilknyttede vurderingsmetoder konkretiseres ved anvendelse af kompetencekort
eller anden konkret vejledning, hvor det bl.a. tydeligggres hvilke af de 7 laegeroller, der indgar. Kompetenceop-
naelsen kan eventuelt inddeles i forskellige delniveauer, og dette understattes i kompetencekortet.


https://dsmg.dk/uddannelser/speciallaege/kompetencekort/
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Nr.

Kompetence

Konkretisering af kompetencen, lageroller

Lzeringsmetode(r), anbefaling

Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)

Medicinsk ekspert/leegefaglig

H1

Klinisk anvendelse af
empiriske data og
estimering af risiko

Diskutere betydningen, herunder styrker og
begraensninger, ved anvendelse af polygen
score til estimering af en patients risiko for en
specifik tilstand

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Audit af arbejdspraksis
eller
Casebaseret diskussion

H2

Sygdomme med mul-
tifaktoriel aetiologi

Selvstaendigt estimere en patientens risiko for
sygdomme med multifaktoriel atiologi ved at
inddrage bade genetiske og ikke-genetiske
faktorer. Dette inkluderer en forstaelse af arve-
lige faktorers betydning for tilstande inden for
f.eks. pulmonale, neurologiske, oftalmologiske,
dermatologiske, kardiovaskulzere (hyperten-
sion og myokardieinfarkt), endokrinologiske,
onkologiske og psykiatriske sygdomme

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion (min. 3 ca-
ses)

H3

Erhvervede geneti-
ske afvigelser

Redeggre for somatiske varianters betydning
for udvikling af sygdom, f.eks. kreeft bade hos
patienter med og uden en monogen arvelig di-
sposition

Niveau 2

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion

H4

Genetiske faktorers
betydning for virkning
af leegemidler

Kunne angive hvordan genetiske faktorer pa-
virker visse laegemidlers metabolisme, virkning
og risiko for toksicitet, samt vurdere klinisk be-
tydning

Niveau 1

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion
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H5 Genetiske faktorers Neevne eksempler herpa og kende til baggrund | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
betydning for be- for behandling Kursus Kompetencekort "Behandling”
handling

Niveau 2
Kommunikator

H6 Mundtlig kommunika- | Selvsteendigt kunne varetage og tilpasse Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort "Kommunikation”

tion mundtlig kommunikation med patient, parg- Kursus
rende og samarbejdspartnere pa en klar og
forstaelig made
Niveau 3
H7 Skriftlig formidling Selvstaendigt kunne varetage og tilpasse skrift- | Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort "Kommunikation”
lig formidling afhaengigt af kontekst, herunder
malrette kommunikationen til bade patienter,
pargrende og samarbejdspartnere pa en klar
og forstaelig made
Niveau 3
Samarbejder
H8 Tveerfagligt samar- Selvstaendigt kunne varetage samarbejde med | Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort "Kommunikation”
bejde, internt andre faggrupper pa afdelingen i forbindelse Laboratoriearbejde Audit af arbejdspraksis
med patientforlgb og andre administrative op- Udarbejdelse af skriftligt materiale
gaver Forvagtsfunktion Evt. 360-graders feedback
Tveerfagligt forskningssamarbejde
Niveau 3
H9 Samarbejde, eksternt | Kunne deltage aktivt i tveerfaglige og tveerdisci- | Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort "ZKommunikation”

plineere samarbejder, herunder kunne samar-
bejde med andre specialer og indga i MDT

Niveau 3

Udarbejdelse af skriftligt materiale
Indga i/lede MDT-konferencer
Tveerfagligt forskningssamarbejde

Audit af arbejdspraksis

Evt. 360-graders feedback
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Leder/administrator/organisator
H10 Prioritering af tid Kunne prioritere bade egen og andres tid for at | Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis
sikre en malrettet og optimal lgsning af den Varetagelse af svarafgivelse i labo- | Evt. 360-graders feedback
konkrete opgave ratoriet
Laboratoriearbejde
Niveau 3 Refleksion over egen arbejdsprak-
sis
Sparring med vejleder
H11 Patage sig lederskab | Kunne strukturere og lede et tvaerdisciplinaert Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis
og tveerfagligt samarbejde i savel internt som Indga i/lede MDT-konferencer Evt. 360-graders feedback
eksternt regi Patage sig lederskab af faglige
teams og udvalg
Niveau 2 Lede arbejdsgruppe om tveerfaglig
instruks
Eget forskningsprojekt
H12 Prioritering af res- | handtering af konkrete patientsager kunne Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
sourcer demonstrere en ansvarlig anvendelse af sam-
fundsressourcer ved at inddrage faglige over-
vejelser
Niveau 3
Sundhedsfremmer
H13 Planleegning af kon- Kunne varetage planleegning af kontrolpro- Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion

trolprogram

gram, herunder kunne forholde sig kritisk til
guidelines pa omradet (evidens) og designe et
relevant kontrolprogram i tilfeelde, hvor dette
ikke forefindes

Niveau 3
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H14 Sundhedsfremmende | Kunne radgive den enkelte patient om sund- Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
radgivning hedsfremmende adfeerd og initiere profylakti-
ske tiltag
Niveau 3

Akademiker/forsker og underviser

H15 Forskning Kunne generere videnskabelige data, bear- Forskningstraeningsmodul Godkendt forskningstraeningsmodul
bejde og fortolke samt formidle disse data Mundtlig og skriftlig preesentation af | eller dispensation fra forskningstrae-
bade ved mundtlig og skriftlig praesentation videnskabeligt arbejde ningsmodul grundet andet videnska-
beligt arbejde

Niveau 3
Indsendelse af mindst et videnskabe-
ligt arbejde som farsteforfatter eller et
arbejde svarende dertil

H16 Undervisning Kunne planlaegge og gennemfgre undervisning | Undervisning af andre Mini-CEX
Niveau 2
Professionel

H17 Kende egne graenser | Have kendskab til egne graenser og sige fra og | Varetagelse af patientforlgb Audit af arbejdspraksis
finde en hensigtsmaessig lgsning nar egne Varetagelse af svarafgivelse i labo- | Evt. 360-graders feedback
kompetencer ikke er tilstraekkelige ratoriet

Laboratoriearbejde
Niveau 3
Cytogenetiske og molekylargenetiske laboratoriekompetencer
Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),

obligatorisk(e)
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H18 Viden om gener Kunne redegegre for genstruktur, -funktion og - | Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort
nomenklatur. For uddybning: se "Laboratorie- Selvstudium
kompetencekort” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H19 Molekylaergenetiske Kunne redeggre for relevante molekylaergene- | Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort
metoder tiske metoder. For uddybning: se "Laboratorie- | Selvstudium
kompetencekort” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H20 Molekyleergenetiske Kunne fortolke molekyleergenetiske analysere- | Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort
analyseresultater sultater. For uddybning: se "Laboratoriekompe- | Kursus
tencekort”
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H21 Viden om kromoso- Kunne redeggre for kromosomstruktur, -funk- Laboratoriearbejde. Laboratoriekompetencekort
mer tion og -nomenklatur. For uddybning: se "Labo- | Selvstudium
ratoriekompetencekort” Kursus
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H22 Cytogenetiske meto- | Kunne redeggre for relevante cytogenetiske Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort
der metoder. For uddybning: se "Laboratoriekom- Selvstudium
petencekort” Kursus
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Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H23 Cytogenetiske analy- | Kunne fortolke cytogenetiske analyseresulta- Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort
seresultater ter. For uddybning: se "Laboratoriekompeten- Kursus
cekort”
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H24 Kvalitetssikring/ak- Kende til principperne for akkreditering/certifi- Laboratoriearbejde Laboratoriekompetencekort

kreditering i lab.

cering.

Kende til kvalitetssikringssystemer og -instan-
ser.

Kende til intern og ekstern kvalitetssikring

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af svarafgivelse i labo-
ratoriet
Selvstudium

Disciplinspecifikke kompetencer

Sansegenetik

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H25 Genetisk betinget hg- | Kunne foretage udredning og radgivning af pa- | Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
retab tienter/familier ved mistanke om genetisk be- Kursus eller

tinget hgretab eller dgvhed - herunder syndro-
misk og non-syndromisk hgretab/dgvhed

Casebaseret diskussion (mindst tre
cases)
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Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

H26

Genetiske betingede | Kunne varetage udredning og radgivning af
nethindesygdomme patienter/familier med retinitis pigmentosa
(bade isoleret og syndromal) og Stargardts
sygdom, herunder have kendskab til relevant
genterapi

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX

eller

Casebaseret diskussion (mindst to
cases)

H27

@vrige genetisk be- Kunne varetage udredning og radgivning af
tingede gjensyg- patienter/familier ved mistanke om genetisk
domme betinget gjensygdom, f.eks. kongenit katarakt,
opticusatrofi, albinisme og gjenmisdannelser

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX

eller

Casebaseret diskussion (mindst to
cases)

Dermatologi

Nr.

Kompetence Konkretisering af kompetencen, laegeroller

Laeringsmetode(r), anbefaling

Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
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H28 Non-syndromale Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
genodermatoser patienter/familier ved mistanke om non-syndro- eller
mal genodermatose Casebaseret diskussion (mindst to
cases)
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
Samarbejder
H29 Syndromale genoder- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
matoser patienter/familier ved mistanke om syndromal eller
genodermatose Casebaseret diskussion
(mindst to cases)
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
Samarbejder
H30 Dermatologiske ka- Kunne angive dermatologiske karakteristika Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
rakteristika ved ud- hos patienter med genetisk sygdom, f.eks. epi- | Kursus
valgte genetiske syg- | dermolysis bullosa, herediteer haemoragisk te- | Selvstudium
domme langiektasi, Birt-Hogg-Dubé syndrom, ataxia

telangiektasia, Fanconi anaemi, mb. Darier,
Cowden syndrom, Gorlin syndrom, nail-patella
syndrom

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig
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H31 Neurokutane syndro- | Kunne varetage udredning og radgivning af
mer patienter/familier ved mistanke om neurokutant
syndrom, herunder neurofibromatose type 1 og
tubergs sklerose

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX

eller

Casebaseret diskussion

(mindst to patienter mistaenkt for NF1
og mindst en patient misteenkt for
TSC)

Dysmorfologi og syndromudredning

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H32 Medfagdte misdannel- | Kunne forklare medfgdte misdannelser som Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
ser, terminologi deviation fra normal udvikling under morfoge- Kursus

nesen og skanne om en medfgdt misdannelse
er en malformation, deformation, disruption el-
ler dysplasi.

Kunne angive forskellen pa et malformations-
syndrom, en sekvens og en association

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H33 Medfedte misdannel- | Kunne varetage udredning og radgivning af
ser, klinisk patienter/familier med en eller flere misdannel-
ser, f.eks. VACTERL-association, herunder
kunne diskutere genetiske og ikke-genetiske
differentialdiagnoser

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX
Casebaseret diskussion
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Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

H34 Dysmorfi Kunne foretage objektiv undersagelse af en Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX

patient med dysmorfe traek og anvende korrekt | Kursus eller

terminologi ved beskrivelse af disse Casebaseret diskussion
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
H35 Milepzele i barnets Kende milepaele for barnets normale udvikling, | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
udvikling de normale vaekstparametre og identificere af-

vigende udvikling
Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H36 Mental retardering og | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
global udviklingsfor- patienter/familier ved mistanke om udviklings-
styrrelse forsinkelse eller mental retardering, herunder

kunne identificere kliniske traek ved udviklings-
forsinkelse og inddrage differentialdiagnostiske
overvejelser samt genkende karakteristiske
treek ved Rett syndrom og Fragilt X syndrom




Malbeskrivelse for specialleegeuddannelsen i Klinisk Genetik

Side 38/61

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

H37

Dysmorfe traek ved
kromosomsygdomme

Kunne beskrive og genkende karakteristiske
dysmorfe treek ved udvalgte kromosomsyg-
domme, herunder angive faenotypiske treek
ved trisomi 13, 18 og 21, monosomi X og Kili-
nefelter syndrom samt for fglgende mikrodele-
tionssyndromer: Williams syndrom, Angelman
syndrom, Prader-Willi syndrom og 22q11deleti-
onssyndrom

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion

H38

Syndromer med dys-
morfe treek og mis-
dannelser

Kunne diskutere ligheder, forskelle og differen-
tialdiagnostiske overvejelser ved hyppigere fo-
rekommende syndromer, f.eks. CHARGE syn-
drom, Cornelia de Lange syndrom, Kabuki
syndrom, Rubinstein-Taybi syndrom, Mowat-
Wilsons syndrom, Noonan syndrom samt fatalt
alkoholsyndrom

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion

Skelet- og bindevaevssygdomme
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Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, laageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H39 Objektiv undersg- Kunne foretage objektiv undersagelse ved for- | Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
gelse modet mistanke om bindeveevs- eller skelet-
sygdom, herunder registrere kropsmal og ud-
regne Beighton score
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
H40 Syndromale binde- Kunne varetage udredning og radgivning ved Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
vaevssygdomme mistanke om syndromale bindevaevssyg- Kursus eller

domme, fx. Marfan syndrom, Ehlers-Danlos
syndrom, Stickler syndrom, Loeys-Dietz syn-
drom og osteogenesis imperfecta

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Casebaseret diskussion (mindst to
patienter misteenkt for Marfan syn-
drom og 2 patienter mistaenkt for Eh-
lers-Danlos syndrom)

H41 Overveaekst Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier ved mistanke om overvaekst-
syndrom, f.eks. PIK3CA- og mTORopati-rela-
terede sygdomme, hemihyperplasi, Beckwith-
Wiedemann syndrom og Sotos syndrom

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX
eller
Casebaseret diskussion
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Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
Samarbejder
H42 Lille vaekst Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
patienter/familier med lille vaekst eller dvaerg- Kursus eller

veekst, f.eks. SHOX-syndrom og Silver-Russell
syndrom

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

Casebaseret diskussion

H43 Kraniesynostoser Kunne redeggre for baggrunden for kraniesy-
nostoser og kende symptomer ved de hyppig-
ste syndromer, f.eks. Crouzon syndrom, Apert
syndrom, Pfeiffer syndrom og Muenke syn-
drom

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion

Endokrinologi

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller

Lzaeringsmetode(r), anbefaling

Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
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H44

Abnorm pubertetsud- | Kunne varetage udredning og radgivning af
vikling patienter/familier med pubertas tarda, herun-
der mandlig hypogonadisme og Turner syn-
drom, samt redeggare for differentialdiagnoser

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

Varetagelse af patientforlgb

Casebaseret diskussion (mindst to
cases)

H45

“Disorders of sex de- | Kunne redeggre for DSD
velopment” (DSD)
For udvalgte tilstande gennemga det genetiske
grundlag, kliniske manifestationer og relevant
behandling og opfalgning, f.eks. androgen in-
sensitivitetssyndrom, 46,XX DSD, 46,XY DSD,
kromosomal ovo-testikulaer DSD, 45,X/46,XY
mixed gonadal dysgenesi og gonadedysgenesi

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Laboratoriearbejde
Kursus

Casebaseret diskussion

H46

Genetiske syg- Kunne redeggre for visse genetiske syg-
domme der pavirker | domme, der manifesterer sig ved binyrebarkin-
binyrerne sufficiens og pavirket binyrebarkfunktion, f.eks.
primaer kronisk binyrebarkinsufficiens, adreno-
leukodystrofi, kongenit binyrebarkhyperplasi,
familicer glukokortikoidmangel, 113-hydro-
xysteroiddehydrogenase-defekt

Niveau 2

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion
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Medicinsk ekspert/laegefaglig

H47

Arvelig disposition til
diabetes

Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier ved mistanke om arvelig di-
sposition til diabetes, herunder MODY og mito-
kondriesygdomme

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion (mindst to
cases)

Haematologi og immunologi

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, laageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H48 Haemoglobinopatier Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
patienter/familier med haemoglobinopatier eller
Casebaseret diskussion
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
H49 Periodiske febersyg- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
domme patienter/familier med familizer forekomst af

periodisk feber
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kardiologi
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Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, laageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H50 Kardiomyopati Kunne varetage genetisk udredning og radgiv- | Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
ning af patienter/familier med kardiomyopati, eller
herunder kunne klassificere kardiomyopati i Casebaseret diskussion
undertyper
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer
H51 Kardielle ionkanal- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
sygdomme patienter/familier ved mistanke om genetisk
betingede kardielle ionkanalsygdomme
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer
H52 Familieer hyperkole- Kunne redeggre for den genetiske baggrund Kursus Casebaseret diskussion

steroleemi

for de kliniske manifestationer ved familicer hy-
perkolesterolaemi

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig
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H53

Pludselig hjertedad

Kende differentialdiagnoser ved pludselig hjer-
tedad og kunne anvende kliniske oplysninger
og obduktionsrapporter i vurdering af aetiologi.
For aortaaneurisme/-dissektion: se "Vaskulaere
sygdomme”

Niveau 1

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion

Vaskulaere sygdomme

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H54 Aortaaneurisme/-dis- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
sektion patienter/familier med forekomst af aortaaneu- eller
risme og/eller aortadissektion. For Marfan syn- Casebaseret diskussion
drom: se "Skelet- og bindeveevssygdomme”
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer
H55 Vaskulaere malforma- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
tioner patienter/familier ved mistanke om herediteer Eller

haemoragisk telangiektasi og have kendskab til
differentialdiagnoser (GVM/GLMN og CM-
AVM)

Niveau 3

Casebaseret diskussion
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Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Medfadte metaboliske sygdomme

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H56 Neonatalscreening Kunne redeggre for neonatalscreeningspro- Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
grammet i Danmark Selvstudium
Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H57 Urinmetabolisk scree- | Kunne redeggre for indikation for urinmetabo- | Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
ning lisk screening og kunne give forslag til supple- | Kursus
rende metabolisk udredning for patienter mis-
teenkt for medfgdt metabolisk sygdom

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H58 Medfagdte metaboli- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
ske sygdomme patienter/familier ved mistanke om medfadt eller
metabolisk sygdom, herunder kunne identifi- Casebaseret diskussion

cere kliniske manifestationer, hvor medfadte
metaboliske sygdomme kan veaere differential-
diagnose

Niveau 3
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Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

H59 Mitokondriesyg- Kunne varetage udredning og radgivning af
domme patienter/familier ved mistanke om mitokon-
driesygdom, herunder MELAS, LHON,
MERRF, Kearn-Sayre syndrom og Leigh syn-
drom

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX
eller
Casebaseret diskussion

Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Nefrologi
Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H60 Genetiske syg- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion (mindst tre

domme med nefrolo- | patienter/familier ved mistanke om arvelig ny-
giske manifestationer | resygdom, herunder Alport syndrom, tubuloin-
terstitiel nefropati og kaliumtabende nefropati

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

cases)
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Neurologi
Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H61 Neurodegenerative Kunne redeggre for aetiologi og genetiske for- Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
sygdomme hold for de neurodegenerative sygdomme: Kursus
amyotrofisk lateral sklerose, frontotemporal de-
mens, Alzheimer demens og Parkinsons syg-
dom
Niveau 2
Medicinsk ekspert/laegefaglig
H62 Cerebrovaskuleere li- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
delser patienter/familier med cerebrovaskulzere lidel- | Kursus eller
ser, herunder apopleksi og vaskuleere anoma- Casebaseret diskussion
lier, bl.a. CADASIL
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer
H63 Sent debuterende Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
neurologiske lidelser | patienter/familier med sent debuterende neuro- | Kursus eller
logiske lidelser, herunder Huntingtons sygdom Casebaseret diskussion
Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig
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Kommunikator
Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer

H64

Perifer neuropati Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier med perifer neuropati

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX
eller
Casebaseret diskussion

H65

Arvelige neurologiske | Kunne varetage udredning og radgivning af
sygdomme patienter/familier ved mistanke om arvelig neu-
rologisk sygdom eller arvelig sygdom med
neurologiske symptomer, f.eks. familiaer hemi-
plegisk migraene, herediteer spastisk paraplegi,
spinocerebellar ataksi, Friedreichs ataksi, por-
fyri, Wilsons sygdom, Fabrys sygdom og meta-
kromatisk leukodystrofi

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Casebaseret diskussion (mindst to
cases)

H66

Myopati og muskel- Kunne varetage udredning og radgivning af
dystrofi patienter/familier med myopati og muskeldy-
strofi

Niveau 3

Varetagelse af patientforlgb

Mini-CEX

eller

Casebaseret diskussion (heraf
mindst en patient mistaenkt for Du-
chennes/Beckers muskeldystrofi og
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Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

en patient misteenkt for dystrofia my-
otonica)

Onkologi

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller

Laeringsmetode(r), anbefaling

Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)

H67 Mammacancer Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier ved mistanke om disposition
til mammacancer, herunder kunne estimere ri-
siko og give anbefalinger vedr. kontrol og fore-
byggende tiltag.

Kunne varetage udredning med henblik pa at
vejlede behandling

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb

Audit af arbejdspraksis
Mini-CEX

H68 Ovariecancer Kunne varetage udredning og radgivning af
patienter/familier ved mistanke om disposition
til ovariecancer, herunder kunne estimere ri-
siko og give anbefalinger vedr. kontrol og fore-
byggende tiltag.

Kunne varetage udredning med henblik pa at
vejlede behandling

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Audit af arbejdspraksis
Mini-CEX
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Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

H69

Gastrointestinale Kunne varetage udredning og radgivning af
neoplasmer patienter/familier ved mistanke om disposition
til gastrointestinal cancer og/eller polypper,
herunder kunne estimere risiko og give anbe-
falinger vedr. kontrol og forebyggende tiltag.
Kunne varetage udredning med henblik pa at
vejlede behandling

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Audit af arbejdspraksis
Mini-CEX

H70

En eller flere forskel- | Kunne varetage udredning og radgivning af
lige cancertyper patienter/familier ved mistanke om disposition
til en eller flere forskellige typer cancer, f.eks.
c. renis, c. prostatae, malignt melanom,
faeokromocytom og retinoblastom, herunder
kunne estimere risiko og give anbefalinger
vedr. kontrol og forebyggende tiltag.

Kunne varetage udredning med henblik pa at
vejlede behandling

Varetagelse af patientforlgb
Kursus

Mini-CEX
eller
Casebaseret diskussion
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Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer
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H71 Cancerdispositions- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
syndromer patienter/familier ved mistanke om et cancerdi- | Kursus
spositionssyndrom, bl.a. multipel endokrin neo-
plasi (MEN), Li-Fraumeni syndrom, von Hippel-
Lindau syndrom, neurofibromatose type 2,
Peutz-Jeghers syndrom, juvenil polypose,
PTEN hamartoma tumor syndrome, MUTYH-
associeret polypose og Gorlin syndrom, herun-
der kunne estimere risiko og give anbefalinger
vedr. kontrol og forebyggende tiltag

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H72 | Monitorering og be- Kende til rationalet bag anvendelsen af gene- Kursus Casebaseret diskussion
handling tisk diagnostik, prognosticering og behandling | Varetagelse af patientforlgb Kompetencekort "Behandling”
Niveau 1

Medicinsk ekspertlaegefaglig

Praenatal diagnostik

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, laageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H73 | Infertilitet og aborter Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
patienter/familier ved mistanke om genetisk ar- eller
sag til nedsat fertilitet eller habituel abort Casebaseret diskussion
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator
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Professionel
Samarbejder
Sundhedsfremmer

H74 | Senabort og dedfedsel | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
patienter/familier ved mistanke om genetisk ar- eller
sag til senabort eller dgdfgdsel Casebaseret diskussion
Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder
Sundhedsfremmer

H75 | Indikation for preenatal | Diskutere indikationer for praenatal cyto- og Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
diagnostik molekylaergenetisk diagnostik

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig

H76 | Praeimplantationsge- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
netisk testning patienter/familier vedrgrende praeimplantati- Fokuseret ophold eller
onsgenetisk testning (PGT), herunder kunne Casebaseret diskussion

redegere for metode, begreensninger og an-
vendelse i forhold til specifikke genetiske pro-
blemstillinger

Niveau 3
Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
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Samarbejder
Sundhedsfremmer

H77 | Fostermisdannelse Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
patienter/familier ved pavisning af fostermis- Fokuseret ophold

dannelse eller vaekstafvigelse under graviditet, | Kursus
herunder kunne diskutere strategier for gene-
tisk udredning

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

H78 | Differentialdiagnoser Kunne redeggre for differentialdiagnoser, ud- Varetagelse af patientforlgb Casebaseret diskussion
ved abnormt ultralyds- | redningsstrategi og prognose ved abnorme ul- | Fokuseret ophold
fund tralydsfund, herunder oligo- og polyhydramnios | Kursus

Niveau 2

Medicinsk ekspert/laegefaglig

Psykiatri
Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, laageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),
obligatorisk(e)
H79 | Udredning af autisme- | Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
spektrumforstyrrelser patienter/familier ved autisme-spektrum for- eller

styrrelser (for Rett syndrom og Fragilt X syn- Casebaseret diskussion
drom: se H36)

Niveau 3
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Medicinsk ekspert/laegefaglig

Kommunikator
Professionel
Samarbejder

Lungesygdomme

Nr. Kompetence Konkretisering af kompetencen, lageroller | Laeringsmetode(r), anbefaling Kompetencevurderingsmetode(r),

obligatorisk(e)
H80 | Sjeeldne genetisk be- Kunne varetage udredning og radgivning af Varetagelse af patientforlgb Mini-CEX
tingede lungesyg- patienter/familier ved mistanke om genetisk eller

domme

betinget lungesygdom, bl.a. primeer ciliedyski-
nesi og interstitiel lungesygdom, herunder
kunne diskutere differentialdiagnoser

Niveau 3

Medicinsk ekspert/laegefaglig
Kommunikator

Professionel

Samarbejder

Casebaseret diskussion (mindst tre
cases)
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3.4.4. Obligatoriske specialespecifikke kurser
Falgende 10 kurser skal gennemfgres i labet af hoveduddannelsen. Kurserne afholdes hvert tredje ar og ta-
ges i den raekkefelge, de udbydes, uafhaengigt af hvor langt man er i sin hoveduddannelse.

Kursernes formal er primzert at give oversigt over emnet og at understette laeringen af konkrete kompetencer
i malbeskrivelsen, som er svaere at opna pa anden vis. Samlet varighed af kursusraekken: 25 dage/196 timer.

Kurser, der understotter generelle kompetencer:

1. Molekyleergenetik

2. Kommunikation og genetisk radgivning

3. Cytogenetik

4. Genetisk epidemiologi og personlig medicin

Kurser, der understatter disciplinspecifikke kompetencer:

5. Dysmorfologi

6. Onkologisk genetik

7. Genetisk fosterdiagnostik
8. Klinisk genetik 1

9. Klinisk genetik 2

10. Klinisk genetik 3

Kursusdatoer og detaljer vedrgrende hoveduddannelseskurserne findes pa DSMGs hjemmeside:
www.dsmg.dk. (under: Uddannelser - Speciallage).

For at fa kursusgodkendelse skal kursisten deltage aktivt i kurserne samt have under 10% fravaer pa hvert
kursus. Godkendelse af det enkelte kursus foretages af delkursusledere. Det samlede kursusforlgb godken-
des af HKL.

For kurserne geelder fglgende overordnede kompetencemal og varigheder:

1.  Molekylaergenetik

e at kunne redeggre for relevante molekyleergenetiske metoder
e at kunne fortolke molekylaergenetiske analyseresultater


http://www.dsmg.dk/
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e at kunne vurdere og formidle hvilke supplerende metoder der bar bringes i anvendelse ved uafkla-
rede cytogenetiske og molekylaergenetiske fund
e atvide hvad et molekyleergenetisk svar bgr indeholde, herunder at anvende korrekt nomenklatur

Varighed: 3 dage

Kommunikation og genetisk raddgivning

e at kunne kommunikere med patienter/familier og agere professionelt i den genetiske radgivningssitu-
ation

e at kende seerlige problemstillinger forbundet med radgivning af specialets patientgrupper sasom de
lovgivningsmaessige og etiske problemstillinger samt holdnings- og kulturforskelles betydning for in-
teraktion med den henviste

Varighed: 4 dage

Cytogenetik

e at kunne redeggre for cytogenetiske metoder og hvornar hvilke metoder anvendes

e at kunne foretage fortolkning af cytogenetiske analyseresultater selvsteendigt

e atvide hvad et cytogenetisk analysesvar bgr indeholde, herunder at anvende korrekt nomenklatur
og kunne vurdere, hvilke supplerende metoder der bgr bringes i anvendelse ved uafklarede cytoge-
netiske fund

e at kunne foretage genetisk udredning og radgivning ved nedsat fertilitet, mola og habituel abort

Varighed: 2 dage

Genetisk epidemiologi og personlig medicin

o at foretage risikoberegning for tilstande med monogen, polygen og/eller multifaktoriel etiologi
e at kunne medvirke til at bedgmme validiteten af beregnede risici
e at kunne kommunikere risici til kollegaer og patienter

Varighed: 3 dage

Dysmorfologi

e at have de ngdvendige kliniske feerdigheder for diagnosticering af syndromsuspekte patienter
e at kunne anvende korrekt terminologi indenfor dysmorfologi
e at kunne arbejde struktureret ved syndromudredning

Varighed: 2 dage



6.

10.
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Onkologisk genetik

e at kunne varetage udredning, risikovurdering og radgivning af patienter/familier med @get forekomst
af cancer og have kendskab til differentialdiagnoser ved mistanke om cancerdisponerende syndrom

e at kunne redeggre for det genetiske grundlag, kliniske manifestationer samt relevant behandling og
opfelgning af patienter med en helt eller delvist genetisk betinget gget risiko for udvalgte onkogeneti-
ske sygdomme

Varighed: 3 dage

Genetisk fosterdiagnostik

e at kunne foretage udredning og radgivning af gravide ved pavisning af fostermisdannelse eller
vaekstafvigelse under graviditeten

¢ at kunne redeggre for differentialdiagnoser ved abnormt ultralydsfund og oligo- og polyhydramnios

¢ at kunne varetage radgivning vedrgrende praeimplantationsgenetisk testning

e at kunne vurdere indikationer for preenatal cyto- og molekyleergenetisk diagnostik

e at kunne udforme praenatale prgvesvar, herunder vurdere behovet for supplerende analyser

e at kende de lovgivningsmaessige rammer inden for fosterdiagnostik

Varighed: 2 dage

Klinisk genetik 1 - Endokrinologisk, kardiologisk og nefrologisk genetik

¢ at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med endokrinologiske, kar-
diologiske og nefrologiske sygdomme

Varighed: 2 dage

Klinisk genetik 2 - Medfadte metaboliske sygdomme samt neurologisk og psykiatrisk genetik

e at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med metaboliske, neurologi-
ske og psykiatriske sygdomme

Varighed: 2 dage

Klinisk genetik 3 — Oftalmologisk, audiologisk og dermatologisk genetik

e at kunne foretage genetisk udredning og radgivning af patienter/familier med syns- og hgrenedsaet-
telse og dermatologiske sygdomme

Varighed: 2 dage



1.
2.
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3.4.5. Obligatoriske generelle kurser
De tre generelle obligatoriske kurser SOL1, SOL2 og SOL3 skal efter gennemfgrelse godkendes og atteste-
res pa uddannelseslaege.dk.

3.4.6. Obligatorisk forskningstraening
Videreuddannelsesregion Nord:

https://www.videreuddannelsen-nord.dk/kurser/kurser-og-forskningstraning-under-hoveduddannes-
len/forskningstraning/om-forskningstraning/

Videreuddannelsesregion Syd:

https://videreuddannelsen-syd.dk/specialeoversigt/klinisk-genetik/forskningstraening, hvor der er link
til PDF-dokument vedr. forskningstraeningsmodulet i klinisk genetik

https://videreuddannelsen-syd.dk/kurser/hoveduddannelse/forskningstraening, hvor der er mere ge-
nerel information om forskningstraeningsmodulet

Videreuddannelsesregion Ost:

Hoveduddannelsen - Forskningstraening

4. Dokumentationsdel

Dette afsnit indeholder den dokumentation, der skal foreligge for at laegen i introduktions- og hoveduddannel-
sesstilling kan fa godkendt uddannelsesforlgbene, og for at laegen i hoveduddannelse kan opna speciallaege-
anerkendelse.

For at en leege efter afsluttet introduktionsstilling kan fa godkendt sin uddannelse, skal der foreligge en god-
kendt dokumentation af uddannelsesforlgbet. Dokumentationen skal foretages pa uddannelseslaege.dk og

bestar af falgende:

Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser
Attestation for tidsmeessigt gennemfart uddannelseselement i den leegelige videreuddannelse

Uddannelseslaege.dk findes pa falgende adresse: htips://uddannelseslaege.dk/



https://www.videreuddannelsen-nord.dk/kurser/kurser-og-forskningstraning-under-hoveduddanneslen/forskningstraning/om-forskningstraning/
https://www.videreuddannelsen-nord.dk/kurser/kurser-og-forskningstraning-under-hoveduddanneslen/forskningstraning/om-forskningstraning/
https://videreuddannelsen-syd.dk/specialeoversigt/klinisk-genetik/forskningstraening
https://videreuddannelsen-syd.dk/kurser/hoveduddannelse/forskningstraening
https://www.laegeuddannelsen.dk/kurser/hoveduddannelsen-forskningstraening.aspx
https://uddannelseslaege.dk/

o
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For at en leege efter hoveduddannelsen kan opna speciallaegeanerkendelse, skal der ud over en godkendt
introduktionsuddannelse foreligge en godkendt dokumentation af hoveduddannelsesforlgbet. Dokumentatio-
nen skal foretages pa https://uddannelseslaege.dk/ - og bestar af falgende:

Godkendelse af obligatoriske kompetencer og kurser (specialespecifikke og generelle)
Attestation for tidsmeessigt gennemfart uddannelseselement i den leegelige videreuddannelse
Attestation for gennemfgrt forskningstreening

Der henvises til Styrelsen for Patientsikkerheds hjemmeside for yderligere detaljer vedr. dokumentation og
attestation vedr. hoveduddannelsen.

5. Nyttige links

5.1. Generelle links

Sundhedsstyrelsen, special- og videreuddannelse

Organisationen af leegevidenskabelige selskaber (tidligere Dansk Medicinsk Selskab)

Uddannelseslaege.dks hjemmeside: https://uddannelseslaege.dk

Ansggning om specialleegeanerkendelse via uddannelseslaege.dk til Styrelsen for Patientsikkerhed

De regionale videreuddannelsessekretariater:

Videreuddannelsesregion Nord

Videreuddannelsesregion Syd

Videreuddannelsesregion Jst

5.2. Specialespecifikke links

DSMG


https://stps.dk/sundhedsfaglig/autorisation/soeg-autorisation/laege/laege-uddannet-i-danmark/soeg-om-anerkendelse-som-speciallaege
https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Maalbeskrivelser
https://www.sst.dk/da/Viden/Uddannelse/Uddannelse-af-speciallaeger/Maalbeskrivelser
http://selskaberne.dk/
http://selskaberne.dk/
https://uddannelseslaege.dk/
https://stps.dk/sundhedsfaglig/autorisation/soeg-autorisation/laege/laege-uddannet-i-danmark/soeg-om-anerkendelse-som-speciallaege
http://www.videreuddannelsen-nord.dk/
http://www.videreuddannelsen-syd.dk/
https://www.laegeuddannelsen.dk/
https://dsmg.dk/

Sundhedsstyrelsen

Islands Brygge 67

2300 Kegbenhavn S

Sundhed foralle o+ o

www.sst.dk


http://www.sst.dk/

